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遺伝性 リ ソ ゾ ー ム 蓄 積 症11(Inhe rited lys o s o m al
StO rage dis e as e)は リ ソ ゾ ー ム 酵素の 欠損 の た め に .
種々 の 組織 に 中間代謝産物 の 蓄積 を来た す先天 性代謝
異常症 で あり , 現 在迄 に リ ソ ゾ ー ム 酸性水解酵素の 特
異 的な欠 損 は20 以上 の 疾患で 証 明さ れ て い る封 . リ ソ
ゾ ー ム 酵素 は赤血球の よう に リ ソ ゾ ー ム を含有 しな い
細胞を除 い て . 全 て の 細胞 に 見 い 出さ れ る の で ∴ 遺 伝
性リ ソ ゾ ー ム 蓄積症の 酵素学的診 断 の 材料 と して , 脳,
肝 , 筋肉 t 白血球 , 培養皮膚緑綬芽細胞等が用い られ ,
更に 疾患 に よ っ て は血清や尿 も使 わ れ て い る ∴特に 培
養線維芽細胞 で の 酵素欠損 の 証 明が最 も信頼性の あ る
診 断方法と さ れ て い る が , 線維芽細胞 の療養 は限 られ
た 施設 で しか 行えず t し か も検体 の 採取 . 継代培養等
手技上煩雑で あ るの で , 一 般 的な検査方法と は言 い 難
い こ
末梢血白血球 (以下白血球 と略す) は リ ソ ゾ ー ム に
富 み . 又 容易に 採取で き る の で , Tay-Sa chs 病3J4J. 異
染 性 白 質 ジ ス ト ロ フ ィ ー 5J6J. Ga u che r
病7卜9J, N ie m a n n-Pick 病9J, Kr ab be病 欄 , G M.-
ga nglio sido sis
IH
. Fabry 病1 2J. po mpe 病
一31で は患
者 の 診 断 や ヘ テ ロ 保因者 の 検出 に 使用 さ れ て い る .
しか し , 白血球自体 は . 形態 . 寿命 , 及 び機能 の 点
で 異 なる hete r oge n eo u sな細胞 の 集団で あ る の で ,
ほ ぼ同 一 な細胞か ら成 る と考 え られ る培養線維芽細胞
と同等に 見倣 す こ と ほ で き な い . 又 リ ン パ 球 や頼粒球 .
単球等の 細胞群 に よ っ て , リ ソ ゾ ー ム 酵素活性 に 差 が
1あ る こ と が予想さ れ る . 白血球の 酵素活性は こ れ ら の
細胞 群の 活性 の 絵和と し て 表現 さ れ るの で , 白血球分
T he u se of peripher al blo od lympho cytes
離法 に よ り 回収 さ れ る細胞群の 構成比率 が異 な れば .
測定さ れ る酵素活性 に も変動が生 じる と 考え ら れ る .
末梢血白血球 を額粒球 や リ ン パ 球 等に 分離 し , 各細
胞 群 の リ ソ ゾ ー ム 酵素 の 活性 を測定し て い る 文献7即 -1
は 2 . 3 散見 さ れ る だ け で .殆ん どの 文献 は白血球全体
の 酵素活性を測定し て い る . 報告さ れ て い る 測定結果
の 組 結 は こ の 事 柄に 起因す る の か も知れ な い .
こ の 論文で . 著者 は . よ り均 一 な 細胞群と考え ら れ
る リ ン パ 球と顆粒球 に 白血球 を分離 し , 各細胞群 に 於
け る リ ソ ゾ ー ム 酸性 酵素 の 活性 を健康 な成人で 検討 し
た .
研 究対象 及 び方法
1. 対象
20歳台 の 健康 な男女で , 各リ ソ ゾ ー ム 酵素活性は 6
名づ っ 測定 した .
2. 細胞 の 分離
Snyde rら
1 4】の 方法 に よ り , ヘ パ リ ン 加静脈血 5容
に . 5 %の デ キ ス ト ラ ン を 含む生食水 1容 を混和 し .
室温 で 30分間静置後 , 白血球 に 富 む上宿 を得た . こ の
上 清 巷 . B6yu m15) の 方 法 に 従 っ て , Ficoll-
1s opaqu e上 に 重 層 し . 400× g, 4Cc で , 30分 間 遠
J亡.､し , inte rfa c eに 単核細胞層 を , pellet に赤 血球 の
混入 の あ る顆 粒球層 を分離し た . 単核細胞 層 は主 に リ
ン パ 球 で あ る が , 10～ 20 %単球 を含 み , 顆粒球 の 混
入率 は 2.5 % 以下で あ っ た . こ の 単核細胞層 を今後リ
ン パ 球 分画 と呼 ぶ . pellet に混 入し た赤血球 を溶血さ
せ る た め に , 2 山の 蒸 留水で 再浮遊 し , 20秒後 1.8 %
as a n ai d in the diagn o sis of s eve ral
inherited lys o so m al sto r age d is eases. 〔Ⅰ〕 T he a ctivity of lyso so m al hydrolas e sin
lym phocytes a nd gr
･
a nulo cytesfro m he althy individu als . Eiji Eato, Departm ent of
Ped iatrics(Dire cto r: Prof. N. Ta nigu chi), School of Medicin e, K anaZ aW a Univ e rsity.
末梢血 リ ン パ 球 に よ る遺伝性 リ ソ ゾ ー ム 蓄積症 の 診断( り
の 塩 化 ナ ト リ ウ ム 液 を 2 最加 え て , 等 張 に 戻 し
た . pelletか ら回 収さ れ た細胞 は犠粒球だ けで . 単核
細胞 の 混 入は なか っ た . こ の 細胞層 を . 以 下轍 粒球分
画と称 す る .
リ ン パ 球分画と 顆 粒球分画 の 細胞 は 3 回生食水で 洗
浄 し , 生 食水 で 再浮遊後. 各酵素活性の 測定 に 適 当 な
細胞数 に 調整 し た .
3. リ ソ ゾ ー ム 水解酵素活性の 測定法
酵素活性 の 測定 に は , 日u o rige nic 基 質 で あ る 4-
m ethyIu mbellife ryl(4-M U と略す)化合物 を用い た .
各 酵素に 対す る基質は以下の 通 り で あ る .
1.) α
･ glu c o sidas e･ ･ -4- M U･α -D- glu c op yra n o side
(Ko ch-LightLab.)
2) a - gala cto si da s e･ ･ ･4-M U-α ･ D･ gala ctop yr a n o-
Side(Ko ch-L ightLab.)
3 ) β･ gala cto sida s e･ ･ -4･M U-β一 D･ gala cto side
(Naka rai C he mic als).
4) β- glu c u r o nida s e- - ･4-Mu･β ･D･ glu c u r o nide
(Ko ch･LightLab.)
5) α ･ m a n n O Sida s e･ - 小M U･a - D･ m a n n OP yranOSide
(Ko ch-LightLab.)
6) N･ a Cetyl･β･ glu co sa minida s e- - -4･ M U･N -a C etyト
β･ D･ glu c o s a minide(Naka r ai C he mic als)
各酵素活性の 測定 は Hindm a nら1 61の 方法を少 し 修
正 し て 実 施 し た . 最 終 濃度 が 1.Og/L に な る よ う
に , Trito n X ･100 を加 え た 細 胞 浮 遊 液 50FLL
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M U 基質 を 含 む MclIv ain e 緩 衝 液 100FL を加
え , 37
C
C で . 1時間. S haking w ate rbath の 中で 反
応 さ せ た . Bla nk と して
, 細胞浮遊液と 4-M U基質 を
含む McIIv aine 緩衝液 を混 合後 . 即座 に pHlO.4 の
0 ･25 Mglycin e-NaOH 緩衝液 を3.O mL加 え て . 37
C
C
の Shaking w ate rbath 内に 1時間置い た .
1 時間in c ubate 後 に , pHlO.4の 0.25 Mglycin e-
NaO H緩衝 液を 加えて , 反応 を停止させ た .
遊 離 し た4･ m ethylu mbellife r o ne を . 日 立分光蛍
光光度計 を用 い . 励起波長360n m , 蛍光波長450n血 で
測定 し た .
各 酵 素 の pH a ctivity c u r u eを 調 べ る た め
に , pH 3.0 . 3 ふ 4.0 . 4 ふ 4.5. 5.0. 5.5. 6.0 ,
6 ･5, 7･0, 及 び 8.0の Mc11v ain e緩衝液を用 い た .
酵 素活性 は n m oles 4-M Ucle a v ed/107ceils/h と
表現 した .
結 果
1･ a ･ glu c osidas e( 図1)
リ ン パ 球 分 画 の 活 性 の pH a ctivity c u r v eは
pH 4.5 と 6.5 に pe ak を も っ 2 峰性で あり t そ れ ぞ れ
a cid とn eutr al a -glu c o sida s eの 癌性 を示す と 考 え
ら れ る ･ 一 方 , 柁 粒球分画 の 酵素活性 は pH 6.5 に
pe ak の 1 峰性 の 曲線で , a Cid とn e utr alの 活性 を分
け れ なか っ た . pH4.5 及 び6.5で の 活 性 は有意 に 校
地球分画 が高か っ た (p < 0 .01).
2. a -galacto sida s e( 図 2 )













































































3･0 ん0 5.0 6･0 7 0 8.O pH
図 3








.0 6.0 7.0 8.OpH
図 5
両 細胞分画 の 活性と も , 至 適 pH は 5.0で あ っ た . 至
適 p托 で の 活性 は顆粒球分画 が 30.9 ± 0.5, リ ン パ 球


























































0 6.0 7.0 8.O pH
図 6
3. β･gala cto sida se) 図3)
リ ン パ 球分画 及 び額粒球分画の pH pr onle は 槙似
し て お り . 至 適 pH は4.5で ,活性値 は リ ン パ 球分画が
末梢血 リ ン パ 球 に よ る遺伝性リ ソ ゾ ー ム 蓄積症 の 診断(Ⅰ)
560.3 ± 1 20.2 で . 顆粒球分画 の 351.5 ± 100.1 よ り
有意に 高か っ た (p < 0.01).
4. β･ glu c u r o nida s e( 図4)
至適 pH は 5.5 で , 両 細胞分画 と も同 じで あ っ た . 活
性は 瀾 粒球分画 120.9 ± 24.3, リ ン パ 球分画 79.7 ±
10.0で , 有意差 (p <0. 01) を認 めた .
5. α - m a n n O Sida s e(図 5)
両 細胞 分 画 の PH a ctivity c u r v eは pH 4.0 と
PH 5.0に 2 つ の Pe ak をも っ た . 顆粒球分画と リ ン パ
球分 画 の 酵素活性 は , pH 4.0 で , 421.8 ± 86.0 と
133.0 ± 27.1, pH 5.0 で 501.8 ± 1 49.7 と 163.1 ±
34.2で あ り ､ 両 方の pH で , 有意に 顆粒球分画の 活性
が高 か っ た (p < 0 .01 ). 2 っ の pe ak は a cidと
n e utral a ･ m a n n O Sida s eの 活性を 表わ す もの と 考 え
ら れる ,
6 . N･a C etyトβ- glu c osa minida s e(図 6)
至適 p‡i は5.0 で , 顆 粒球分画 の 活 性値 は 1625±
257, リ ン パ 球 分画 の 活性 は2209 ± 384で . 有意差(p
<0 .01) を認 め た .
考 察
遺 伝性 リ ソ ゾ ー ム 蓄積症 は比較的 稀 な疾患 で あ る
が , ヘ テ ロ 保因 者の 検出や 出生前診 断 が可能 で あり t
将来治療法 の 開発 が 予 期さ れて い るの で - 先天 性代謝
異常症の 中で も , 近年注目 を溶 びて お り . こ れ ら の 疾
患 の より 簡便 な診 断 法や信頼性 の 高い ヘ テ ロ 保因 者 の
ス ク リ ー ニ ン グ法の 確立は 重要で あ る .
Chr o moge nic 或 い は au o rige nic な合成基質 に よ
る リ ソ ゾ ー ム 酵素活性 の 測定は天 然基質を用 い る方法
よ り . 此 較的簡 便 で あり . し か も少 な い 検体量 で 実施
で き る の で , 現 在広 く診 断 に 利用 さ れ て い る .
培 養皮膚線維芽細胞 は . 現在 最も信頼性の あ る 酵素
学的診断 材料と し て 用 い られ て い る が . ヘ テ ロ 保因者
の 診 断の 場合 に は , 検体 の 採取の 点 で 披検者 に 負担を
架ける の で 問題 が あ る . 又培養条件 に よ っ て リ ソ ゾ ー
ム 酵 素活性 が 変化 す る と 報告 さ れ て お り1 7I, ね1s e
po sitiv e或い はfals e n egativ eの 原因 と な る こ と も
考え られ る .
最 も容易 に 採取で き る 酵素源 は末梢白血球 で あり .
幾つ か の リ ソ ゾ ー ム 蓄 積症 の 診 断 や ヘ テ ロ 保因 者 の 検
出に 用 い ら れ て い る . しか し . 白血球の リ ソ ゾ ー ム 酵
素活性 の 測定結果 の 分析に お い て , 白血球 の hete r o･
gen eity に起因す る と考え ら れ る解釈上の 困難 が み ら
れ る こ と もあ る . 著者 は白血球 を よ り均 一 な細胞群と
考え ら れ るリ ン ノヾ球分画と 顆粒球分画 に 分離 し , 6 種
の リ ソ ゾ ー ム 酵素活性 を調 べ た .
71
α ･ gluc o sida s eは , 至適 pH が4.0付近 の a cid a _
glu c o sidas eと , 至 適 pH が6.0 付 近 の n e utral a .
glu℃o sida s eが 存在 し I Po mpe 病( 糖原病Ⅱ型)で は
a cida-glu c o sida s eが 欠 損 し . n e utr al a - glu co .
Sida s eの 活性 は冒 さ れ な い18】. 著者の 結果 で は , リ ン
パ 球 分画 の 活性 は a cid とn e utr al に 分離 しえ た が 瀾
粒球分画 で は酸性域 で も n e utr al の 活 性 の 0 V e rlap
の た め に a cid とn e utralの 活性を 分離 して 評 価 す る
こ と はで き な か っ た ･ Huijing ら
用】の 報告以来 , 白 血
球 の α - glu c o sidas eの 活性 は Pom pe 病の 患者 や ヘ テ
ロ 保因 者の 診 断 に 使用 さ れて い るが , 本症 の 患者の 白
血球の 酵素活性が欠損せず . む し ろ殆ん ど正常 で あ っ
た とい う報告 もみ ら れ る20I. 著者 の 結果が示す よう に ,
顆粒球 が多く 回収さ れ る白血球分離法の 場合 . た と え
pH 5･0 以下 の 酸 性域 で 酵素活性 の 測定が行わ れ て も .
顆 粒球 の rl e utrala r glu c o sida s eの 残 存活性 の た め
に , 見 か け上酵素活性の 欠損 を認 め な い 結果を招 く こ
と が 予想 され る ･ 従 っ て , Po mpe病 の 患 乱 ヘ テ ロ 保
因者の 診 断 に は･ a Cidと n e utralの 活 性 を 分離 し て
評価で き るリ ン パ 球分画の 使用が妥当と考 え られ る .
a ･ gala cto sida s eの pH pr ofile は顆粒球分 配 リ ン
パ 球分画で 相似 し た曲線 で あ り . 同様な酵素活性を示
す もの と 考 え ら れ る . Fabry 病 は a - gala cto sida s e
A の 欠損症 で あり . Kint. 2Jの 報告以 来, 白血球 の 酵素
活 性 が 診 臥 保 因者 の 検 出 に 利 用 さ れ て い
る ･ Be utle rら
8Jはリ ン パ 球 , 顆粒球 , 単球及 び血′ト板
の a ･ gala cto sidas eの 清性 を 調 べ , Fabry 病 の 患 者
で は全部 の 細胞で 欠損 して い たと報告 して おり . リ ン
パ 球 分 画 及 び 額 拉球 分 画 の 酵 素 活 性 の 測 定
は ･ Fabry 病の 患 者及 び ヘ テ ロ 保因 者 の 診 断 に 役 立
つ も の と 考え ら れ る .
β- galacto sida s eの 欠 損 症 に は , gala cto c e rebr o-
Side β- gala cto sidas e欠 損 の Kr abbe 病 と . G M. _
ga nglio side β･ galacto sida s e欠 損 の G M. -ga nglio -
Sido sisty pe l があ る . Krab be 病 の 酵 素欠損 は 4･
M U合成基質 を用 い て 証 明で き な い 1 01が , 一 方 G M. .
ga nglio sido sis ty pe lの 患 者及 び ヘ テ ロ 保因者の 診
断 に は ･ 4･ M U合成基質 に よ る白血球酵素活性 の 測 定
は有効で あ る 川 . 著者の 成鋳 で は , リ ン パ 球分画と 顆粒
球分画 の 活性 の 至 適 pH は同じで あ っ たが , 活性値 に
有意差が み られ た . しか し , 両細胞分 画 と も , GM,_
ga nglio sidosis t ypel の 診 断 に 応用 で き ると 思 わ れ
る .
β- glu c u r o nida s eの リ ン パ 球分画 及 び 精粗球分画
の pH a ctivityc u r v eは pH5.5 をpeak とす る 1 峰
性 の 曲 線 で あ っ た . β- glu c u ro nida s e欠 損 症 は
72 加
Mu c opolys a ccha rido sist y pe Ⅶ と 呼ば れ ･ 皮膚線
維芽細胞 . 白血球の 酵素欠損を示す
2 1の で .本症 の 診断
に , リ ン パ 球分画 及 び頼拉球分画 で の 酵素活性の 測 定
が役立 っ か も知 れ な い .
a . m a n n o sida s e活性 に は , a - glu c o sida s eと 同様
に , a Cidicfo r mと n e utral fo r mが あ り t Ma n no
･
sido sis は a cid α - m a n n O Sida s eの 欠 損 を 呈 す
る2 2I. Mas son ら
23Jは ヘ テ ロ 保因者の 診 断 に . 血 清 の
a cid α . m a n n O Sida s eの 活性 は n e utral の 影 響 を 受
け る の で 有効で な く . 一 方 白血球 の a ･ m an n O Sida s e
は 殆 ん ど 至 適 pH4.2 ～ 4.6 の a cidic fo rm
で , n e utral の 活性 は tr a c eで あ る の で , 白 血球 の
a cida _ m a n n O Sida s eの 活性測定の 方 が 信頼 で き る
と報告した . 著者 の 結果 で は , リ ン パ 球 分画 . 顆粒球
分 画 と も に , PH4.0と 5 .0 の 2 つ の pe ak に 活性 が 分
離 さ れ た . そ れ ぞ れ の pe ak で の 活 性 は , a Ci d と
n e utrala , m a n n O Sida s eの 活性 を 表現す る と 考 え ら
れ , Ma ss o nら
2 3】の 白血球の 活性の pH pr o員1e と 異
な る . しか し pH 4.5 以下 の 酸性域の 酵素活性 の 測定 は
rn a n n osido sis の 診 断 に 役立 っ も の と考え ら れ る .
He x o s aminida s eに はリ ソ ゾ ー ム 酵素と して , 熟に
不 安定な he x o sa rninida seA(he x A と略す) と , そ
う で ない he x o s arninida s eB(he x B)の 2種 の is oe n-
zym eが 存在し . Tay -Sa chs 病で は he x A の 欠 扱 が
あ り . Sa ndhoff病で は he x A と Bの 欠損を 示し . 両
疾患の 患者の 白血球 も そ れ ぞ れ の 酵 素欠挽 を伴 な
う . Su z uki ら
3Jは , he xo sa minida s eの 活 性 を 4-
M 口合成基質 を 用 い て 検 討し , 血清 や 白血球等 で
は , N- aC etyl･β･ glu c o s a minida s e が N
- a C etyトβ-
gala cto s a mini da s eよ り は るか に 高 い 活 性 を 示す の
で , he x o s a minida s eの 活 性 は N- a C etyトβ-glu c o-
sa minida s eの 活性を用 い て 表現す る方が 適切 で あ る
と 報告 L て い る の で . 著 者 も N-a C etyl･β･ glu c o-
s a minidas eの 活性を リ ン パ 球分画及 び頼粒球分 画 で
調 べ た . Tay ･Sa chs 病 は G M2- ga nglio sido sis の 中
で 最 も頻度が高く t ヘ テ ロ 保 因者 の 診断 に 血清の he x
A の レ ベ ル が 使用さ れて い る3】. し か し , 糖尿病の 患者




一 方 ,白血球の 酵素活性 は こ れ らの 影響 を受 け
な い の で , ヘ テ ロ 保因者の ス ク リ ー ニ ン グ法と し て ,
よ り信頼性が あ ると 考え ら れ て い る .
α ･ glu c o sida s eの 徳性の 測定 は リ ン パ 球分画の 使用
が , n e utr云lの 徳性を除 い て a cid a - glu c o sida s eの
活性を 評価 で き るの で , Po m pe 病の 診 断に 有用 で あ
ろう .
そ の 他の 測定 し た 5種の リ ソ ゾ ー ム 水解酵素活性 の
藤
pH pr o別 e は リ ン パ 球 分画と醸粒球分画 で 輯似 し た
曲 線で あ っ た の で , 同 一 の 性質を も つ 活性 で あ る こと
が 示唆さ れた . し か し , 至 適 pH で の 酵素活性値 は. 測
定 し た全部の 酵素で , リ ン パ 球分画 と 顆粒球分画で 有
意差 を示 し た . こ の こ と か ら, 末梢血白血球 の リ ソ ゾ
ー ム 酵素 活性 は . 測定さ れ る白血球 の 細胞 の 構成比 の
変化 に より . 測定値 が異 なり . 分散の 大 き な分布を示
す こ と が 予 想 さ れ る . 分 散 の 大 き な 正常値 で あ れ
ば , fals e･ pO Sitiv e或 い は fals e･ n egativ e右伴 う こ
と が考 え ら れ , ヘ テ ロ 保 因者 の ス ク リ ー ニ ン グに 支障
を 来た す か も知れ な い .
白血球 をよ り均 一 な細胞群と考 え ら れ る リ ン パ 球と
顆 粒 球 に 分離し , 各細胞分画 の リ ソ ゾ ー ム 酵素活性を
測 定す れ ば , 以上 の よ う な困難さ が 解決さ れ るか も知
れ な い . 今後 , リ ン パ 球 及 び顆粒球分画 の 徳性 が遺 伝
性リ ソ ゾ ー ム 蓄積症の 患者及 び ヘ テ ロ 保因者の 診 断 に
応 用 さ れ ,有効性 に つ い て 検討さ れ る こ とが 望 まれ る .
結 論
健康成人の 末梢血白血球 を リ ン パ 球分画と顆粒球分
画 に 分離 し , 各細胞分画に 於け る リ ソ ゾ ー ム 氷解酵素
活性の PH a ctivityを検討 し . 以下 の よう な成繚を得
た .
1. α - glu c o sidas eの 活性 は , リ ン パ 球 分画 に 於 い
て 至適 pH が4.5付近 と 6.5の a cid とn e utral に 分
離さ れ た が , 顆 粒球 分 画 で は n e utralの 活 性 が 高
く . pH 4.5付近 で も n e utr alの 活性 の 0 V e rlap の た
め に , aCid a -glu c o sida s eの 活性を評価 す る こ と は
で き なか っ た .
2. α ･gala cto sidse. β- gala cto sida se. β･gluc uT
r o nida s e, 及 び N- a C etyl-β一 glu c o s a minida seの 活 性
は , リ ン パ 球分画 , 頬粒球分画と も に 規似 した 曲線 を
示 し , 各酵素の 至適 pH は そ れ ぞ れ, 5.0, 4･5, 5 ･5･
5.0で あ っ た . 至 適 pH で の 活 性値 は . a - galacto ･
sida s eと β- glu c u r onida s eで は顆粒球分画 の 方 が ,
一 方 β-gala cto sida s eと N -a C etyl-β･ glu c o sa mini
･
da s eで は. リ ン パ 球分画の 方が有意 に 高か っ た .
3. α - m a n n O Sida s eで は . 両細胞分画 で . pH4.0 及
び pH5.0 に pe ak を もつ 2峰性の 活性曲線 で . そ れ ぞ
れ a cid とn e utr alの 活性 を示す と 考え られ た . 活性値
は pH 4.0 及 び 5.0で 瀾 粒球分画の 方が 有意に 高か っ
た .
4. 末梢血白血球 を , より均 一 な細胞群で あ る リ ン
パ 球分画 及 び額粒球分画 に 分離 し, そ れぞ れ の 細胞分
画 の リ ソ ゾ
ー ム 水解酵素活性の 測定が , 未分画白血球












末梢血 リ ン パ 球 に よ る遺伝性リ ソ ゾ ー ム 蓄積症 の 診断(Ⅰ)
テ ロ 保因者の 診断 に 有用で あ る こ と が 示唆さ れ た .
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A bstr act
In this study, a m eaSu re m e nt Of the activity of lysos omal hydr olas esin periphera11ymphocytes
was applied to the diagnosis of Po mpe
'
s dise as eand I- C ell dise as e.
1. The pH activity cu rv eOf the a
･gluc osidaseindicated that differe ntial･eStim atio nbetwe en
a cidand n eutral a Tglucosidase w a sdiffic ult to perfor mwit hgra nulocyte 耳ich populatio ns, but
easily ac c e ssible wit h lymphocyteィich population s. T he us e of lympho cyte竜ch populatio nsfor
the enzym atic diagn osis ofPo mpe
'
sdisease se emed tobe m ore rdiablet hanthe use of t he whole
le ukocytes;t his w as als othe case with a Po mpe
'
spatie nt. Thelymphocytedchpop11 atio nsfro m
the parents had no rm alorlow n o rm al activity ofacida Ngluco sidaseinthefreshlyisolated state,
butw hen cultured with P H A for 7 2 h,t hestim ulated lym pho cytes ofbothpare ntssho w ed abo ut
3 0% ofthe enzym eactivity of t he c ultured c o ntroIs . Itw asde em ed possiblein allprobabihty o
identifythe carrie rstate by an as say of t he en zym ea ctivityin P H A
-Stim ulated lymphocytes.
2. Se v e ra1 1yso so m al acid hydr ola ses wer ein v estigated in peripheral blo od le ukocytesfro m a
Patie nt with I-C ell dise a seand his par ents. T he activities of lysoso mal hydrolasesingra n ulo cyte-
rich populatio n s show ed n o significa nt differe nc es am o ng t he patient, the parents, and the
nor malco ntroIs, Whilelympho cyteィichpopulationsfro mt he patient wit h I･ C ell di$e aS eeXhibited
the redu ced a ctivities ofa ･ a nd β-gala ctosidases,βTgluc u r onidase,a nd N- a C etyl-βTgluco s a minidase .
A fter P H A-Stim ulated cultu r e,1ym phocytesfrom the patientshowed a m o redifinite reduction in
the activities of these enzym es;the activities ofβTglucuro nidase , a･. m a n nOSidase, and N-a Cetyl･β･
gluc os aminidase were reduced to about 2 0q 3 0% of t he a ctivityin theP H A-Stim ulated controIs,
and the a ctivities of a - and βTgala ctosida ses to l O% o rles s. Lymphocytes fr o mt he parentS
Sho wed n o signific a nt difference in the a ctivitiesofthese enzym esfro mthe co ntroIs, W het her
Stim ulated or n ot.
These resultsindicatethat the ass ay of thelyso som ala cid hydrolasesin lymphocytes, eSPeCial-
1yin PH A-Stim ulated lymphocytes, PrOvi des a useful aid in t he enzym atic confirm atio n ofI-Ceu
dise ase .
